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Lausuntopyynto; Hallituksen esitys eduskunnalle laiksi Genomikeskuksesta ja
terveyteen liittyviin geneettisen analyysin suorittamisen edellytyksisti

VN/24821/2021

Invalidiliitto ry on fyysisesti vammaisten ihmisten valtakunnallinen vaikuttamisen ja
palvelutoiminnan monialajirjesto. Liitto edistda ja kehittdd fyysisesti vammaisten ja
toimintaesteisten henkil6iden mahdollisuuksia osallistua, litkkua ja eldd tdysipainoista
eldméaa. Invalidiliitossa on ldhes 30 000 henkil6jdsentd ja 145 jasenyhdistysta.

Yleistd

Invalidiliitto katsoo, ettd lakiesitys sditelee vain joitain asiakysymyksid eikd kokonaisuus
hahmotu. Laissa Genomikeskuksen tehtdvit ja toimivalta on miéritelty sanamuodoiltaan
suppeasti. Genomikeskuksen kayttdmistd genomitietoa sisdltdvistd henkildrekistereisti ei
tassd yhteydessd sdddetd, miké on lakiesityksen suurin heikkous. Vaikka kansalaisen
suostumukselle sdintelyssd on annettu painoarvoa, niin epéselviksi jid genomitiedon
hyddyntdminen suhteessa yksityisten terveysalan yritysten tai muiden kaupallisten
toimijoiden toiminnassa.

Suomessa terveydenhuollon palveluvalikoimaneuvosto PALKO antaa suosituksia
korvattavasta terveydenhuollosta. Invalidiliiton mielestd tima lakiesitys
Genomikeskuksesta herittdd kysymyksen, mikd merkitys lopulta on genomitiedon
késittelylla ja onko tulossa PALKO:n rinnalle uusi terveydenhuollon korvattavuutta
arvioiva elin? Télloin riskind on asiantuntijaorganisaatioiden tehtdvien paillekkiisyys ja
se, ettd molemmat elimet arvioisivat eri tavoin terveydenhuollon korvattavuuteen liittyvia
kysymyksid. Genomikeskuksen itsendinen asema asiantuntijaclimend aiheuttaa my0s sen
valvontaan liittyvid suuria haasteita. Odotamme, ettd Invalidiliiton nikemykset
huomioitaisiin lain jatkovalmistelussa.

Lakiin Kirjoitettava miaritelmiisiannos

Invalidiliitto huomauttaa, etté laista puuttuu selked méaaritelméasaannos, mita
genomitiedolla tarkoitetaan. Genomitiedon médritelmén avaaminen helpottaisi
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esimerkiksi henkilon antaman suostumuksen merkityksen arviointia. Lakiesityksen 7 §:n

edellytys kirjallisen suostumuksen kéyttoon silloin, kun geneettinen analyysi on
genominlaajuinen, joka jdi kansalaisella helposti epédselvéksi, mitd tima kaytdnnossa
tarkoittaa.

Harvinaissairauksien rekisteri perustettava!

Lakiesityksen vaikutusarviointia koskevassa kohdassa 4.2.3 Muut yhteiskunnalliset
vaikutukset, Perinnolliset, pddosin yhden geenivirheen perusteella madrdytyvét
harvinaiset sairaudet todetaan aivan oikein, ettd erilaisia harvinaisia sairauksia ja
vammoja tunnistetaan tilla hetkelld maailmassa arviolta 8000. Suomessa sairaus
katsotaan harvinaiseksi, kun sité sairastaa enintdin viisi henkil6d 10 000:ta asukasta
kohden. Niille henkil6lle ja perheille oikean diagnoosin asettaminen on erityisen
vaikeaa, joten tdsmaillisen diagnoosin saaminen ja siihen liittyvén tulkintajérjestelmén
kehittdminen on ensiarvoisen tirkedd.” Lakiesityksestd kéy lisdksi ilmi, ettd THL:n
yhteyteen perustettava Genomikeskus olisi osa perustettavaa tulkintajirjestelmaé, mika
auttaisi harvinaissairauksien diagnoosin saamisessa ja hoidon jirjestimisessé seki tdhan
tarkoitukseen luotavien variaatio- ja viitetietorekistereiden kaytdssa. Invalidiliitto pitda
hyvina sitd, ettd lakiesityksen vaikutusten arvioinnissa harvinaissairaiden asemaan on
kiinnitetty erityistd huomiota.

Invalidiliitto on lausunut aiemmin YK:n vammaisoikeussopimuksen kansallisesta
toimintaohjelmasta vuosille 2020 — 2023, jota VANE koordinoi. Invalidiliitto nosti esiin
tarpeen luoda kansallinen harvinaissairauksien rekisteri, jolla on selked kéyttotarkoitus ja
lainsdddannollinen pohja, kuten esimerkiksi kansallisella Nakovammarekisterilla.
Invalidiliitto katsoo, ettd harvinaissairauksissa oikea-aikaisen diagnoosin saaminen, hoito
ja kuntoutus seki tutkimus ovat ensiarvoisen tarkeitd harvinaissairaan terveyden ja
hyvinvoinnin seka eliménlaadun varmistamiseksi. Useat sosiaaliturvaetuudet, kuten
Kelan vaativa ladkinnillinen kuntoutus ja vammaisetuudet ovat sidoksissa diagnoosin
saamiseen ja sairauden lddketieteelliseen todentamiseen. Invalidiliitto katsoo, ettd
harvinaissairauksien rekisterin perustaminen edellyttiisi lainsdddanndllistd pohjaa, kuten
asetuksen saatamista.

Perinnollisyysneuvonnan oma séiéinnos ensiarvoisen tirkei

Invalidiliitto pitdd kannatettavana, etté lakiesityksessd oma sddnnds (10 §) koskee
perinndllisyysneuvontaa. Lakiesityksen mukaan aivan oikein “neuvonnan padmaédrani
keskeisesti olisi henkilon tukeminen informoitujen ratkaisujen tekemiseen seka
kyvykkyyteen késitelld analyysin tuloksena syntyvai tietoa.” Mikédli Genomikeskus
Suomeen perustettaisiin, niin on turvattava ja huolehdittava riittdvista resursseista
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perinnéllisyysneuvonnassa. Perinndllisyysneuvonta on ensiarvoisen tarkedd, jos ihmisen

terveystiedoista selvidé jokin perinndllinen tai harvinainen sairaus ja silld on vaikutuksia
sukulaisiin tai muihin perheenjéseniin. Lakiesityksen perusteluissa kiinnitetdén hyvin
huomiota my6s sukulaisiin ja perheenjéseniin ulottuviin vaikutuksiin. Télld hetkelld
Suomessa perinnollisyysneuvontaa antavat koulutetut perinndllisyysldakérit ja
perinnéllisyyshoitajat, joita on yliopistosairaaloissa. Invalidiliitto kannattaa
lakiesityksessid pykalédtasolle nostettua vaatimusta perinndllisyysneuvontaa antavasta
terveydenhuollon ammattilaisesta, jolla on tehtévin edellyttima koulutus, muu riittdva
ammatillinen pétevyys sekd asianmukaisen perinndllisyysneuvonnan antamisen
edellyttdmit muut valmiudet.

YK:n vammaisoikeussopimus edellyttii tiedonkeruuta vammaisuudesta

Lakiesityksestd kédy ilmi YK:n vammaisoikeussopimuksen muutamia asiaan liittyvia
artikloita. Invalidiliitto painottaa toisaalta vammaisten ihmisten itsemdarddmisoikeutta
oman geeniperiménsa hallinnoinnissa ja vapaaehtoisen suostumuksen merkityksen
korostamista. Riittdvan ja asianmukaisen tiedon saaminen on tarkeéd, jotta ihminen voisi
ja kykenisi arvioimaan haluaako saada tietoa omasta geeniperimistd eli mité se tarkoittaa
paitsi yksilolle itselle, myds hdnen sukulaisilleen ja perheenjésenilleen. Toisaalta YK:n
vammaisoikeussopimuksen artikla 31 edellyttdd vammaisuutta koskevien tietojen keruuta
yksityisyyttd kunnioittaen vammaisten ihmisten hyvinvoinnin ja oikeuksien
edistdmiseksi.

YK:n vammaisoikeussopimuksen artiklan 1 (Tarkoitus) mukaan “vammaisiin henkil6ihin
kuuluvat ne, joilla on sellainen pitkdaikainen ruumiillinen, henkinen, dlyllinen tai
aisteihin liittyvd vamma, joka vuorovaikutuksessa erilaisten esteiden kanssa voi estidd
heidén tdysiméairiisen ja tehokkaan osallistumisensa yhteiskuntaan yhdenvertaisesti
muiden kanssa.” Invalidiliitto katsoo, ettd harvinaissairaat kuuluvat YK:n
vammaisoikeussopimuksen soveltamisalaan. Vaikka harvinaissairauksia on useita
tuhansia ja harvinaissairaat ovat erittdin heterogeeninen ryhma, niin pitkéaikaissairaus
voi helposti vammauttaa YK:n vammaisoikeussopimuksessa kuvatulla tavalla. Vammalla
ja sairaudella on tavallisesti se ero, ettei sairaus jitd pysyvii toiminnallista haittaa
arkipdivin toiminnoissa. Toisaalta vammainen voi sairastua esimerkiksi ohimenevéin
flunssaan.
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